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서      론
  가족성 선종성 용종증은 상염색체 우성으로 유전되
는 질환으로 대장의 수백에서 수천 개의 용종을 특징
으로 하며 100% 악성화되므로 예방적 수술적 절제가 
필요하다. 여러 가지 대장 외 임상양상이 알려져 있으
며 이는 선별 검사목적에서 중요한 의미를 가지며 앞
으로의 치료 계획 수립에 도움이 된다. 
  가족성 선종성 용종증은 염색체 5번 장완에 있는 
adenomatous polyposis coli (APC) 유전자의 돌연변이에 
의해 발생한다고 알려져 있으며1-3 돌연변이의 위치에 
따라 여러 가지 형태학적인 다양성을 보이는 대장 외 
임상양상이 나타난다. 그 중에서 난소의 종양은 극히 
드물며,4 국내에는 이에 대한 보고는 아직까지 없다. 난
소 종양을 일으키는 유전자 부위는 밝혀지지 않았으며 
APC 유전자와 밀접한 연관이 있을 가능성이 높다.5
  저자 등은 지속적인 복통을 호소한 장폐색 환자에서 
원인을 조사하던 중 대장암 및 위의 다발성 용종증, 위
선종 및 선천성 망막색소상피 비대증을 동반한 가족성 
선종성 용종증을 진단하였으며 일반적으로 잘 알려지
지 않은 난소의 낭선섬유종을 동반하였던 증례를 경험
하였기에 보고한다.
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  가족성 선종성 용종증은 드문 유전성 질환으로 대장에 악성화의 위험이 높은 수많은 용종증을 특징으로 
하는 질환이다. 다양한 대장 외 임상 양상이 알려져 있으며 가드너 증후군(Gardner's syndrome)과 터콧 증후군
(Turcot's syndrome)도 이에 해당한다. 가족성 선종성 용종증의 원인이 되는 유전자는 염색체 5번 장완에 위치
하는 adenomatous polyposis coli (APC) 유전자이다. APC 유전자의 돌연변이는 300군데 이상에서 일어난다고 
알려져 있으며 가족성 선종성 용종증의 발병 나이, 대장 외 임상 양상, 용종의 개수 및 선천성 망막색소상피 
비대증의 동반 여부와 관련이 있다고 알려져 있다. 대장 외 임상 양상으로 난소 종양은 국내에서 보고된 
예가 없으며 국외에서도 매우 드물게 보고되어 있다. 저자 등은 32세 여자 가족성 선종성 용종증 환자에서 
대장암, 위십이지장 용종증, 위 선종, 선천성 망막색소상피 비대증 및 난소의 낭선섬유종을 동반하였던 증례
를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고한다.
  색인단어: 가족성 선종성 용종증, 낭선섬유종, 대장암
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증      례
  32세 여자 환자가 지속되는 복통과 복부 팽만을 주
소로 응급실에 내원하였다. 과거력에서 특이 사항이 없
었으며 입원한 과거력도 없었다. 가족력에서 여동생은 
대장 용종으로 진단받고 외래 추적 관찰 중이었다. 전
신 쇠약감과 피로감이 있었으며 복통, 흑색변이 있었
다. 한 달 간 2 kg의 체중감소를 보였다. 급성 병색을 
보였으며 혈압은 140/90 mmHg, 맥박 68회/분, 호흡수 
20회/분, 체온 36.0oC였다 복부는 팽만되어 있었고, 장
음은 감소되어 있었다. 복부에 압통이 있었으나 촉지되
는 종괴는 없었다. 
  말초혈액검사는 백혈구 8,860/mm3, 혈색소 10.5 g/dL, 
혈소판 356,000/mm3였다. 생화학 검사와 요검사는 정상
이었다. 혈청 CEA와 CA-125는 각각 17.4 ng/mL, 99.5 
U/mL으로 증가되어 있었다. 안저 검사에서 선천성 망
막색소상피 비대증이 관찰되었다. 복부 단순 방사선 사
진에서 장폐색의 소견이 관찰되었고, 복부전산화 단층 
촬영에서 하행 결장에 고밀도의 종물이 발견되어 대장
암이 의심되었으며(Fig. 1A), 간에 저밀도의 다발성 병
변이 보여 간 전이를 의심하였다(Fig. 1B). 또한 좌측의 
난소 종물이 함께 발견되었다(Fig. 1C). 장폐색의 증상
이 호전되지 않아 바륨조영술이나 소장조영술은 시행
하지 못하였다. 위내시경에서 위 체부와 저부에 걸쳐 
수많은 용종이 관찰되었고(Fig. 2A, B) 십이지장에도 
점막 주름의 비후 및 다발성 용종이 관찰되었다. 대장
내시경에서 항문 직상방부터 폐색 병변까지 수많은 용
종이 발견되었으며(Fig. 2C), 하행 결장에 내강을 완전 
폐색시키는 원형의 종괴가 발견되었다(Fig. 2D). 비위
관을 삽입하였으나 가스나 대변의 배출이 전혀 없었으
며 복통은 더 심해졌다. 응급으로 전결장직장절제술과 
회장 누공술(proctocolectomy with ileostomy), 양측 난소 
절제술을 시행하였으며(Fig. 3), 간 전이에 대해서는 고
주파 응고소작술을 시행하였다. 위 조직 검사에서 위 
저선의 용종이 확인되었으며(Fig. 4A) 수술 후 조직 검
Figure 1. Abdominal CT scan. (A) Contrast enhanced CT 
shows an obstructing mass on the descending colon (thin 
white arrow). (B) Contrast enhanced CT shows a low 
density mass of hepatic metastasis of colon cancer (thin 
black arrow). (C) CT shows an enlarged left ovarian mass 
(thick white arrow).
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사에서 대장암, 용종증(Fig. 4B, C) 및 난소의 낭선섬유
종이 확인되었다(Fig. 4D). 환자는 수술 후 합병증 없이 
퇴원하였으며 항염증제 투약 및 호르몬 보충 요법을 
시행하면서 외래에서 추적관찰 중이다.
고      찰
  가족성 선종성 용종증은 상염색체 우성 유전을 하는 
질환으로 5번 염색체 장완에 있는 APC 유전자의 돌연
변이가 원인이다.1-3 그러나 가족성 선종성 용종증 환자
의 22∼46%는 단발성 유전자 돌연변이에 의해 발병하
며 이 경우에는 가족력이 없을 수도 있다. 남성과 여성
의 발생 빈도는 같으며 대장과 직장에 수백, 수천의 수
많은 전암성 선종성 용종을 동반한다.
  자연 경과를 살펴보면 사춘기 이후에 수백에서 수천 
개에 이르는 선종성 용종이 발생하며 선종성 용종의 
Figure 2. Esophagogastroduodenoscopy (EGD) and colonoscopy. (A, B) EGD shows multiple polyps from the lower body to fundus of 
the stomach. (C) Colonoscopy shows numerous polyps at the rectum and sigmoid colon. (D) Colonoscopy shows an obstructing circular 
mass in the descending colon.
Figure 3. Gross findings of the surgically resected specimen. It 
shows numerous polyps in the colon, an encircling mass in 
the descending colon (white arrow) of a patient with familial 
adenomatous polyposis and the resected left ovarian mass (red 
arrow).
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발생 빈도는 나이에 따라 증가한다. 즉 10세에는 15% 
정도의 빈도로 나타나지만 30세가 되면 90%에 이른
다.6 또한 대장암의 발생 가능성이 100%이기 때문에 
예방적인 대장 절제술은 필수적이다.
  가족성 선종성 용종증은 다양한 임상 증상을 보이는 
이질적인 질환으로7 대장 외에 다양한 임상 양상이 나
타난다. 이들 중에는 악성화 가능성이 있는 병변이 포
함되며 예방적 대장 절제술의 시행 여부와 관계 없이 
병변의 악성화의 위험성은 독립적으로 증가한다. 즉 십
이지장이나 위의 선종은 선종-암종 발생기전에 따라 
악성화될 가능성이 매우 높다.
  가족성 선종성 용종증의 원인이 되는 유전자 돌연변
이는 염색체 5번의 장완에 있는 APC 유전자에 있다. 
이 돌연변이는 비정상적인 APC 단백질 분자를 만들어
낸다. 이 단백질의 기능은 아직 밝혀지지 않았지만 세
포의 증식을 조절하는 기능, 세포 유착에 관여하는 단
백질과 단백질 사이의 상호작용이나 β-catenin의 조절
기능, 미세소관(microtubule)과 연관된 세포 골격을 유
지하는 기능을 한다.8,9 APC 유전자는 뇌, 눈, 식도, 위, 
간 같은 체내 다른 많은 조직에서 발현한다. APC 유전
자의 돌연변이를 일으키는 부위는 약 300군데로 알려
져 있으며 가족성 선종성 용종증의 표현형, 즉 발병 나
이, 대장 외 임상양상, 위장관 전체의 용종의 개수, 선
천성 망막 색소 상피 비대증의 동반유무 등이 APC 유
전자의 돌연변이 위치와 관련이 있다고 알려져 있다.10 
또한 본 증례에서와 같이 난소 종양을 일으키는 유전
자 변이 위치가 있을 것으로 생각되며 이런 표현형-유
전형을 밝히는 연구가 계속되어야 할 것이다.
  여러 가지 대장 외 임상양상이 알려져 있는데 대부
분의 대장 외 임상 양상은 임상적인 중요성이 없으나 
Figure 4. Histopathologic findings of the stomach, colon, and ovary. (A) Gastric microscopic finding demonstrates fundic gland polyp 
(H&E stain, ×40). (B) Microscopic finding of the descending colonic mass shows well-differentiated adenocarcinoma of colon (H&E 
stain, ×100). (C) Microscopic finding of colonic polyp shows tubullovillous adenoma (H&E stain, ×400). (D) Microscopic finding 
of left ovarian mass shows endometrioid neoplasm associated with endometrioid cystadenofibroma. This neoplasm is confirmed as 
the primary tumor of the ovary by immunohistochemical stain with CK7 and CK20 (H&E stain, ×40).
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가족성 선종성 용종증 가족들을 대상으로 한 선별 검
사에 지침이 될 수 있으며 가족력과 관련 없는 새로운 
증례를 찾아내는 데 도움을 줄 수 있다. 가끔 대장 외 
임상양상이 특징적인 용종증보다 먼저 나타나기도 한
다.11
  대장 외 임상 양상은 피지 낭포증, 선천성 망막색소
상피 비대증(congenital hypertrophy of the retinal pigment 
epithelium),12 골종양, 유건종(desmoid tumor),13 위-십이
지장 용종증,14 중추 신경계 종양, 소장 종양,15 간담도
계 종양,16 비인두혈관섬유종,17 갑상선 암11 등이 알려
져 있다. 매우 드물게는 췌장암, 방광암, 고환암, 유방
암, 자궁암, 난소암, 신장암, 피부의 기저세포암, 눈의 
흑색종, 백혈병, 림프종 등이 가족성 선종성 용종증 환
자와 동반된 증례가 보고되어 있다.4 
  특히 가드너 증후군은 가족성 선종성 용종증이 골종
양, 피지 낭포증 및 피부의 섬유종과 연관이 되었을 경
우를 말하며 터콧 증후군은 원발성 중추신경계 종양이 
대장의 용종증과 동반된 경우를 말한다.
  특히 선천성 망막 색소 상피 비대증은 양측성으로 
존재하며 큰 색소성 병변이 망막에 위치하는 경우로서 
매우 특징적인 병변으로 68%의 민감도와 100%의 특이
도를 가지고 있다. 또한 가족성 선종성 용종증의 선별
검사로 비침습적인 방법이면서 출생 후부터 도상경검
사(ophthalmoscopy)로 쉽게 확인할 수 있기 때문에 그 
의의를 갖는다.12 본 증례의 환자에서도 안저 검사에서 
선천성 망막색소상피 비대증이 발견되었다.
  위 용종은 가족성 선종성 용종증을 가진 환자의 60%
에서 나타난다고 하며 대부분은 위저부의 과증식성 용
종으로서 대개는 치료가 필요없다. 위 전정부의 용종은 
2∼12%의 빈도를 보이며 십이지장 용종도 간혹 발견
된다. 용종성 병변 이외에도 선종이 발견되는데 십이지
장의 선종은 위의 선종보다 흔하게 관찰할 수 있다. 가
족성 선종성 용종증과 동반된 위십이지장 선종은 대장
의 용종과 마찬가지로 전암성 경향을 갖는다. 또한 가
족성 선종성 용종증의 사망 원인에 있어서 대장암 다
음으로 흔한 것은 십이지장의 Vater 팽대부암으로 알려
져 있다. 그러나 가족성 선종성 용종증 환자에서 상부
위장관에 대한 내시경 선별검사의 시기, 방법에 대해서
는 아직 논란이 많다. Spigelman 등15이 주장한 병기 분
류는 비용 효과 대비면에서 예방 목적으로 유용하다고 
인정받지 못했다.
  간아세포종(hepatoblastoma)은 영아와 유아에서 발생
하는 태아성 암종이며16 중추신경계 종양은 20세 전후
에 많은 빈도로 발생하며 대개는 수아세포종(medullo-
blastoma)이다. 비인두혈관섬유종은 남자 청소년기에 
높은 빈도로 발생되는 혈관 분포가 높은 국소 침윤성 
종양이며17 유건종은 가족성 선종성 용종증 환자의 
10%에서 발생하며 섬유성 조직으로 이루어진 양성 종
양이나 드물게 주위의 광범위한 침범으로 국소적인 합
병증을 유발할 수 있다.13,18
  본 증례에서는 수술 전 전산화 단층 촬영검사에서 
대장암 및 난소 종괴가 발견되어 가족성 선종성 용종
증에서 발생한 대장암의 난소 전이의 가능성도 의심하
였으나 세포 표식자를 이용하여 난소에서 기원한 종양
임을 확인하였다. 이전 보고에서 난소에 분화가 나쁜 
선암이 발생한 경우가 있었으며 그 증례에서는 자궁내
막암과 중추신경계 종양이 같이 발생되었다.4 다른 다
양한 대장 외 임상 양상 이외에도 난소 또한 가족성 선
종성 용종증이 침범할 수 있는 장기로 생각된다.
  본 증례에서 동반된 낭선 섬유종은 난소의 양성 종
양으로 원주 상피 하방의 섬유성 간질 조직의 증식을 
특징으로 한다. 대개 다방성이며 크기는 작으며 낭선종
과는 달리 유두상 돌기가 복잡하지 않으며 점액성, 장
액성, 자궁내막성, 이행성 상피로 구성될 수 있다. 드물
게 악성화하며 악성화하였을 경우에는 전이의 가능성
이 높다. 양측 난소 절제 이후 환자는 호르몬 보충 요
법을 받았다.
  가족성 선종성 용종증에서 대장암 치료로는 여러 가
지 방법이 시행되고 있다. 그 중에는 전 대장 절제술 
및 회장 누공술, 전 대장 및 직장 절제술 및 회장 누공
술, 전 대장 절제술 및 회직장 문합술 등이 흔하게 시
행된다.6
  전 대장 절제술 및 회장 누공술은 젊은 가족성 선종
성 용종증 환자에서 장 천공이나 대장 침범이 있을 경
우를 제외하고는 일반적인 치료로 사용되지 않지만 본 
증례의 경우는 장 폐쇄로 인한 천공의 위험성이 높아 
이 수술을 시행받았다. 수술 후 환자는 외래에서 추적
관찰 중이며 추후 환자의 삶의 질을 향상시키기 위한 
항문 재건술을 계획 중이다. 
  추적 관찰하면서 주의해야 할 점은 대장 절제술을 
한 이후에도 소장이나 직장에 남아 있는 용종성 선종
은 악성화 위험이 있다는 것을 염두에 두어야 한다. 드
물기는 하지만 회장 누공 부위에서 대장암이 재발한 
증례가 보고되어 있다.19,20
  다른 다양한 대장 외 임상 양상 이외에도 난소 또한 
가족성 선종성 용종증이 침범할 수 있는 장기 중의 하
나가 될 수 있다고 생각되며 대장암 예방 목적으로 대
장 절제술 시 대장 외 임상 양상이 다양하기 때문에 수
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술 전 복부의 방사선학적인 검사는 필수적이며, 그 외
에도 지금까지 알려진 대장 외 임상 양상에 대한 이상 
동반 유무를 확인하기 위한 기본적인 선별검사를 할 
필요가 있다. 수술 시 육안적으로도 난소 및 간, 신장, 
자궁, 후복막에 대한 검사를 면밀히 하여 종양의 동반 
여부를 확인하는 것이 좋겠다. 또한 난소 종양에 대한 
유전학적 검사를 통해 가족성 선종성 용종증과의 연관
성을 밝히는 것이 필요하다. 
ABSTRACT
  Familial adenomatous polyposis (FAP) is a hereditary 
disease characterized by the appearance of numerous polyps 
in the large bowel with a high potential for malignant 
transformation unless untreated. A variety of extracolonic 
manifestations were reported such as osteoma, epidermoid 
cyst, desmoid tumor, gastroduodenal polyps, small bowel 
tumor, congenital hypertrophy of the retinal pigment epi-
thelium, hepatobiliary tumor, thyroid tumor, and tumor of 
the central nervous system. However, the ovarian involve-
ment of FAP as an extracolonic manifestation was very rare 
and there have been only few reports. We experienced a rare 
case of ovarian cystadenofibroma in a patient with FAP as 
an extracolonic manifestation. We also found colon cancer 
with multiple hepatic metastasis initially manifested as 
intestinal obstruction in the same patient. Surgical treatment 
and subsequent chemotherapy for colon cancer and intrao-
perative radiofrequency ablation of hepatic metastasis were 
performed. (Korean J Gastrointest Endosc 2004;28:251-
256)
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